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（論文審査の要旨） 
 本研究では、独立した 2 家系におけるデュアン眼球後退症候群（Duane retraction 
syndrome: DRS）と巣状糸球体硬化症（focal segmental glomerulosclerosis: FSGS）を





先天的に傷害している』という仮説を立て、CRISPR/CAS9 を用いた患者 MAFB 変異と同じミ
スセンス変異を導入したモデルマウスを作成したところ、出生直後に podocyte loss から
脱水死を呈したが腎組織は重度の FSGS 病変に相当し DRS-FSGS 患者の腎病理像との相同性
を認めた。以上の結果から既知の MAFB の転写因子活性低下で DRS が、未知の制御領域の
異常により FSGS を呈することを示した。 




論 文 題 名 ： A mutation in transcription factor MAFB causes focal segmental 
glomerulosclerosis with Duane retraction syndrome 
（MAFB の遺伝子変異はデュアン症候群と巣状糸球体硬化症合併の原因となる） 
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